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RESUMEN 
 
La Monosomía Parcial del brazo largo del Cromosoma 13 (13q) es una enfermedad 
cromosómica muy rara que se evidencia al nacimiento por baja estatura, malformaciones cráneo-
faciales, anomalías del ojo, entre otras.  Los niños afectados pueden tener retraso psicomotor y/o 
retraso mental variable. En la mayoría de los casos la enfermedad ocurre aleatoriamente. Dentro de 
los trastornos oculares de este síndrome, se encuentra el retinoblastoma, que se produce por la 
pérdida del gen RB1 localizado en dicho segmento cromosómico (13q). En el presente trabajo se 
describen los hallazgos de una paciente preescolar femenina de 3 años con Monosomía Parcial del 
brazo largo del cromosoma 13 (13q), quien es referida a la consulta de genética médica de Ciencias 
de la Salud de la Universidad Centroccidental Lisandro Alvarado. Es hija de padres no 
consanguíneos, y presenta dismorfias faciales, retardo global del desarrollo y antecedente de 
retinoblastoma bilateral. Además se realizó estudio citogenético, que mostró un cariotipo 
característico de la enfermedad. Se discuten hallazgos, los cuales son similares a otras 
comunicaciones bibliográficas y confirman la relación entre los síntomas clínicos y el segmento 
ausente del cromosoma 13 (13q). 
 
Palabras claves: Monosomía 13 parcial q (13), retinoblastoma, cariotipo. 
 
FIRST REPORTED CASE OF PARTIAL MONOSOMY OF THE LONG ARM OF 
CHROMOSOME 13 IN VENEZUELA 
 
ABSTRACT 
 
Partial monosomy of the long arm of chromosome 13(13q) is a rare chromosomal disorder 
that is evident at birth by short stature, craniofacial malformations, eye abnormalities, among 
others. Affected children may have mental retardation and/or mental retardation variable. In most 
cases the disease occurs randomly. Among the ocular disorders of this syndrome is retinoblastoma, 
which is caused by the loss of the RB1 gene located on the chromosomal segment (13q). This paper 
describes the findings of a female patient 3 years preschool with partial monosomy of the long arm 
of chromosome13 (13q) who is referred to the consultation of medical gene tics of Health Sciences 
of the University ‟Lisandro Alvarado”, being daughter of non-consanguineous parents, and 
presenting facial dysmorphia, global developmental delay and history of retinoblastoma in the left 
eye. Besides cytogenetic study was performed, which showed a karyotype characteristic of the 
disease. Findings are discussed, which are similar to other communications literature and confirm 
the relationship between clinical symptoms and the absent segment of chromosome 13(13q). 
 
Keywords: partial monosomy 13q (13), retinoblastoma, karyotype. 
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INTRODUCCIÓN 
 
 La enfermedad citogenética del 
cromosoma 13 está representada 
principalmente por la trisomía 13 descrita por 
Patau et al en 1960 y el síndrome de la 
monosomía parcial del cromosoma 13, r (13) 
o 13q-. La primera descripción clínica del 
síndrome 13q se debe a Lejeune et al en 1968 
y la primera observación de una deleción del 
brazo largo (q) del par 13 a Lele et al en 
1963
1
 .La Monosomía parcial y trisomía 
parcial del cromosoma 13 se producen 
cuando una parte del brazo largo (q) de este 
cromosoma se elimina o se duplica, 
respectivamente. Las personas afectadas 
pueden tener retraso en el desarrollo, retraso 
mental, bajo peso al nacer y otras anomalías 
físicas
2
. El rango y severidad de los síntomas 
y signos físicos pueden variar de un caso a 
otro, dependiendo de la longitud y de la 
localización exacta de la deleción del 
cromosoma en 13q. Dentro de los trastornos 
oculares frecuentes de este síndrome se 
encuentra el retinoblastoma, el cual es  un 
tumor maligno de la retina
3
. Existen dos 
grupos de individuos que están genéticamente 
predispuestos a desarrollar retinoblastoma: 1) 
personas con un gen autosómico dominante 
de retinoblastoma, y 2) los individuos con 
supresión parcial del 13q-
4
. Por lo tanto, 
existen dos formas de presentación: el 
Retinoblastoma unilateral (Rb), que suele ser 
una ocurrencia esporádica, y el 
Retinoblastoma bilateral (multifocal), que es 
a menudo de carácter hereditario
5
. La 
mayoría de los pacientes con retinoblastoma 
y 13q- hasta el momento han mostrado 
alteraciones sistémicas, especialmente el 
retraso del desarrollo físico y mental. Por lo 
tanto, el examen físico de un niño con 
retinoblastoma pudiera sugerir la posibilidad 
de una anomalía cromosómica
5
. En la 
presentación del siguiente caso se destaca la 
importancia del reconocimiento precoz de 
estas alteraciones asociadas para lograr la 
mejoría integral del paciente. Se presenta el 
caso de una paciente de 3 años de edad con 
alteraciones clínicas compatibles con dicho 
síndrome. 
 
PRESENTACIÓN DEL CASO 
 
Una vez hecho el consentimiento 
informado, autorizado por la representante, se 
procedió al estudio de la preescolar femenina 
de 3 años de edad, quien es referida a la 
consulta de Genética Médica de la 
Universidad Centroccidental “Lisandro 
Alvarado”  para descartar cromosomopatía. 
La preescolar tiene antecedente de 
retinoblastoma que fue diagnosticado por 
estudio ecográfico reportando retinoblastoma 
de tipo endofítico en ojo izquierdo y de tipo 
exofítico del ojo derecho; decidiéndose 
realización de quimioterapia con posterior 
enucleación y colocación de concha 
cosmética en ojo izquierdo. 
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 Es producto de I gesta, con embarazo 
normoevolutivo,  controlado; padre de  19 
años, madre de 18 años, niegan 
consanguinidad, sin toxicomanías. Recién 
nacida de 40 semanas por cesárea, peso al 
nacimiento de 2,600Kg, talla de 49cms, 
presentando ictericia fisiológica leve. En el 
desarrollo psicomotor presenta un marcado 
retraso del mismo, realizando control cefálico 
con edad mayor a 1 año, y sentándose al año 
y medio.   Se realizó la evaluación de la 
paciente, en la tabla N˚1 se pueden apreciar 
los detalles y los hallazgos. La paciente 
presenta al examen físico un peso de 
8.700Kg, Talla de 81cms, Circunferencia 
Cefálica de 45cms. Presenta hipertelorismo 
ocular con una distancia de 3cms, pabellones 
auriculares implantados con ligera rotación 
posterior, clinodactilia en 5tos dedos de las 
manos, genus recurvatum; además presenta 
poca fluidez verbal.   En los estudios por 
imágenes se observa ausencia de globo ocular 
izquierdo con prótesis endonuclear que 
condiciona una discreta irregularidad en 
tercio medio del nervio óptico, además de 
potenciales visuales evocados anormales que 
sugieren compromiso visual del lado 
izquierdo. En estudio ecosonográfico de 
cadera se concluye en inestabilidad bilateral 
de la misma. Y por último se realiza cariotipo 
donde se reporta resultado de 46, XX, 
del13q14.12-qter, correspondiendo a una 
monosomía parcial del brazo largo del 
cromosoma 13.  
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Tabla N˚1 Hallazgos en la paciente 
Alteraciones Antropométricas y 
Psicomotoras 
Peso de 8.700Kg, Talla de 81cms y 
Circunferencia Cefálica de 45cms. Presenta 
lenguaje poco fluido. 
 
Alteraciones Ópticas y Faciales 
 
 
 
 
Hipertelorismo ocular de 3cms. Pabellones 
auriculares con ligera rotación posterior.  
 
 
 
Alteraciones en extremidades 
 
Presenta genus recurvatum. Clinodactilia en 
5tos dedos de ambas manos. 
Alteraciones imagenológicas y 
otros estudios 
Ausencia de globo ocular izquierdo con 
prótesis endonuclear. Potenciales visuales 
evocados a LEDS  anormales del lado 
izquierdo. Inestabilidad bilateral de la 
cadera. Cariotipo 46, XX, del13q14.12-qter 
. 
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DISCUSIÓN 
El síndrome 13q está causado por la 
monosomía estructural y funcional de las 
regiones cromosómicas 13q. Algunos casos 
son esporádicos, lo que significa que se 
producen en personas sin antecedentes de la 
enfermedad en su familia y otros son de 
carácter hereditario
6
. En el presente estudio 
no se encontraron antecedentes del síndrome 
en ninguno de los familiares de la paciente; 
tampoco se cuenta con un estudio genético 
que permita establecer una correlación con el 
mismo.  
Los portadores de deleciones 13q 
parciales pueden tener muy diversos 
fenotipos, pero las características clínicas más 
comunes incluyen: moderado a severo retraso 
mental y  del crecimiento, dimorfismos 
craneofaciales, anomalías de mano y pie, y 
defectos en cerebro, corazón y riñones
6
, así 
como la presencia de retinoblastoma, que 
constituye la anomalía ocular más grave y 
específica 
7
. En la paciente descrita se 
observó severo retraso psicomotor y del 
crecimiento, dismorfia facial, anomalías en 
manos, caderas y pies junto con diagnóstico 
de retinoblastoma bilateral, determinado a 
través de  la resonancia magnética nuclear, 
estableciéndose de esta manera correlación 
con la bibliografía. 
El retinoblastoma es causado por 
anomalías en un gen denominado RB1, que 
se encuentra en una región del brazo largo (q) 
del cromosoma 13, denominada 13q14. 
Aunque la mayoría de los retinoblastomas 
son causados por mutaciones en el gen RB1, 
un pequeño porcentaje de los mismos resultan 
de una deleción de la región 13q14
8
, tal como 
en este caso presenta la paciente.  
Las otras anomalías morfológicas que 
se han identificado en este síndrome incluyen, 
en cuanto a las características faciales: 
trigonocefalia, que suele acompañar a la 
microcefalia, así como asimetría facial 
evidente, frente prominente, hipertelorismo, 
pliegues epicantus, ptosis palpebral, 
microftalmia, coloboma iridiano o retiniano, 
catarata, orejas grandes y de implantación 
baja, bóveda palatina aplanada y mentón 
pequeño. En cuanto a tórax y abdomen, el 
cuello suele ser corto con un pterigium colli. 
Las anomalías óseas frecuentes suelen ser 
luxación de caderas, agenesia lumbar y sacra 
y costillas supernumerarias. En los miembros, 
además de la agenesia, suele encontrarse 
hipoplasia de los pulgares, sindactilia, 
agenesia del primer metacarpiano o fusión 
entre el cuarto y quinto metacarpiano. En 
casos excepcionales de 13q se han descritos 
pulgares bífidos y dedos supernume-
rarios. Los órganos genitales y el periné 
suelen ser anormales con posibilidad de 
criptorquidia, de escroto o útero bífido. En 
una cuarta parte de los casos existe atresia 
anal y fístula perineal. Las malformaciones 
del SNC están representadas por 
arrinencefalia, hipoplasia cerebelosa, 
holoprosencefalia, hidrocefalia, agenesia del 
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cuerpo calloso, atrofia periventricular y 
defectos del tubo neural
9
.  
Como dato anexo, es importante 
destacar que, en la mayoría de los casos, el 
cociente intelectual es inferior a 50, y el 
pronóstico depende del retraso del 
crecimiento, así como de la encefalopatía y el 
retinoblastoma, que determinan la gravedad 
de la evolución. La duración de la vida, según 
los datos de la bibliografía es difícil de 
evaluar, falleciendo 1 de cada 5 niños antes 
de los 6meses, edad ya superada por la 
paciente. 
 
REFERENCIAS 
1. Grouchy de J, Turleau C. Atlas des 
malades chromomiques, 12.ª ed. París: 
Expansion Scientifique Francaise, 1982; 
226-247 
2. Baud O, Cormier-Daire V, Lyonnet S, 
Desjardins L, Turleau C, Doz F. 
Dysmorphic phenotype and neurological 
impairment in 22 retinoblastoma patients 
with constitutional cytogenetic 13q 
deletion. Clin Genet. 1999 Jun; 
55(6):478-82.   
3. Kumar, MBBS, MD, FRCPath, V.; Abul 
K. Abbas, MBBS, Nelson Fausto, MD 
and Jon Aster, MD. «Retina and 
vitreous». En Saunders 
(Elsevier).Robbins & Cotran Pathologic 
Basis of Disease (8th edición). 
4. R O Howard, D Warburton, W R Breg, 
O J Miller, J McKeown, and S P Rubin, 
Retinoblastoma and partial deletion of 
the long arm of chromosome 13. Trans 
Am Ophthalmol Soc. 1978; 76: 172–
183. 
5. Francke U, Kung F.Sporadic bilateral 
retinoblastoma and 13q- chromosomal 
deletion Med Pediatr Oncol. 1976; 
2(4):379-85. 
6. J Med Genet. 2007 January; 44(1): e60. 
doi:  10.1136/jmg.2006.043059. 
PMCID: PMC2597907. 13q Deletion 
and central nervous system anomalies: 
further insights from karyotype–
phenotype analyses of 14 patients. Lucia 
Ballarati, Elena Rossi, Maria Teresa 
Bonati, Stefania Gimelli, Paola 
Maraschio, Palma Finelli, Sabrina 
Giglio, Elisabetta Lapi, Maria Francesca 
Bedeschi, Silvana Guerneri, Giulia 
Arrigo, Maria Grazia Patricelli, Teresa 
Mattina,Oriana Guzzardi, Vanna Pecile, 
Adalgisa Police, Gioacchino Scarano, 
Lidia Larizza, Orsetta Zuffardi, and 
Daniela Giardino 
7. Monosomía r (13): a propósito de una 
nueva observación. M. Cuadrado 
Martína, C. Boldova Aguara, S. Carrasco 
Lorentea, S. Martínez Labordaa, J. 
López-Pisónb, A. Baldellou Vázquezc, 
J.I. Labarta Aizpúnd, A. Marco Telloa y 
V. Rebage Moisés. Unidad Neonatal. 
Sección de Neuropediatría. Unidades de 
Metabolismo y Endocrinología. Hospital 
Universitario Miguel Servet. Zaragoza. 
(An Esp Pediatr 2000; 53: 592-595) 
8. Baud O, Cormier-Daire V, Lyonnet S, 
Desjardins L, Turleau C, Doz F. 
Dysmorphic phenotype and neurological 
impairment in 22 retinoblastoma patients 
with constitutional cytogenetic 13q 
deletion. Clin Genet. 1999 Jun; 
55(6):478-82. PubMed citation 
9. Chih-Ping Chen, Fen-Fen Liu, Sheau-
Wen Jan, Kuo-Gon Wang, Chung-Chi 
Lan. Prenatal diagnosis of partial 
monosomy 13q associated with occipital 
encephalocoele in a fetus. Prenatal 
Diagnosis 1996; 16: 664-666. 
 
 
Decanato de Ciencias de la Salud. Universidad Centroccidental “Lisandro Alvarado” (UCLA) 
La revista de Enfermeria y Otras Ciencias de la Salud 
 
SAC 68 Salud, Arte y Cuidado Enero-Julio 2013; 6 (1)63-68 
ISSN Nº: 1856-9528   Depósito legal: PP200802LA3047 
ANEXOS 
 
 
 
 
 
 
 
 
Paciente con hipertelorismo ocular y 
genus recurvatum 
Pabellones auriculares con ligera rotación 
posterior 
Ausencia de globo ocular izquierdo con 
prótesis endonuclear. 
Clinodactilia en 5tos dedos de ambas 
manos 
